Vos images 


MALADIE DE FABRY 


Adrien Mirouse*, Olivier Lidove**, Arsene Mekinian*, Olivier Fain* 

* Service de medecine interne, hopital Jean-Verdier (AP-HP), universite Paris-13, 93140 Bondy, France. 
** Service de medecine interne, groupe hospitalier Diaconesses-Croix Saint-Simon, 75012 Paris, France. 

olivier.fain@jvr.aphp.fr 



CET HOMME DE 43 ANS etait hospitalise pour 
une ischemie subaigue du membre inferieur 
droit. L’ECG notait une fibrillation atriale. 

Une angio-TDM montrait une occlusion arterielle 
tibio-fibulaire anterieure droite. II existait 
des lesions violacees keratosiques des cuisses, 
de I’abdomen (fig. 1 et 2) et du dos evocatrices 
d’angiokeratomes/telangiectasies ; des 
acroparesthesies des mains et des pieds 
evoluant depuis I’adolescence; une insuffisance 
renale stade III. Sa mere etait decedee a I’age 
de 53 ans d’un accident vasculaire cerebral. 
L’echographie cardiaque montrait une 
hypertrophie ventriculaire gauche avec fraction 
Rejection ventriculaire gauche a 40 %. Le 
diagnostic de maladie de Fabry etait confirme 
par le dosage de I’a-galactosidase a 0,3 p,kat 
(N : 10-19). On notait sur I’IRM cerebrale 
des anomalies de la substance blanche peri- 
ventriculaire et sous-corticale et, sur le holter, 
une bradyarythmie nocturne a 25 batt/min avec 
plusieurs pauses. Un traitement par 
agalsidase a par voie IV tous les 15 jours etait 
prescrit, associe aux antivitamine-K. 


La maladie de Fabry est une sphingolipidose rare due a un deficit 
en a-galactosidase lysosomale de transmission liee a I’X. 

Les manifestations sont liees a I'accumulation de glycosphingolipides dans 
les tissus. Le delai moyen entre I'apparition des premiers symptomes 
et le diagnostic est de 15 ans. 1 Les acroparesthesies apparaissent dans 
I'enfance. 2 L’examen cutane montre des angiokeratomes (papules 
keratosiques violacees volontiers situees dans la zone du calegon). Les 
autres manifestations sont dermatologiques (hypohidrose, lymphoedemes), 
ophtalmologiques (cornee verticillee, cataracte), et ORL (surdite). 

Lors de la phase quiescente (entre 20 et 30 ans), I’atteinte renale apparait. 
La phase tardive (entre 30 et 50 ans) est caracterisee par la survenue 
d’accidents vasculaires cerebraux, d'une cardiopathie (hypertrophie 
ventriculaire gauche, troubles du rythme, et insuffisance valvulaire) 
et la progression vers I'insuffisance renale terminale. 

La confirmation diagnostique est basee chez I’homme sur le dosage abaisse 
de I'a-galactosidase ; chez la femme, le dosage de I’activite enzymatique 
n'est pas fiable (il peut etre normal) et necessite la recherche de la mutation. 
Le traitement repose sur les traitements symptomatiques (antalgiques, 
nephroprotection . . .) et I’enzymotherapie substitutive 3 (agalsidase (3 ou a) 
qui n’est cependant pas efficace sur la prevention des accidents 
vasculaires cerebraux. • 


A. Mirouse etA. Mekinian declarent ne pas avoir de conflit d’interets. 

Des interventions ponctuelles ont ete declarees par 0. Fain pour I’entreprise 
Shire, et par 0. Lidove pour les entreprises Genzyme, GSK, Shire. 
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